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Resumen

Introduccion: La osteogénesis imperfecta (OI) es una enfermedad del tejido conectivo cuyas
manifestaciones clinicas incluyen afectacion a nivel del sistema esquelético (osteopenia,
espondiloartrosis, fracturas frecuentes...), escleras azules, hipoacusia, enfermedad pulmonar
restrictiva, dentinogénesis imperfecta o dilatacion de la raiz adrtica. Los genes COL1A1 y COL1A2
estan presentes hasta en el 80-90% de manera autosomica dominante en pacientes con OI tipo 1.
Presentamos el caso de un paciente con Osteogénesis Imperfecta, diagnosticado de hemorragia
subaracnoidea (HSA) secundaria a la rotura de un aneurisma del segmento coroideo de la arteria
cardtida interna derecha, con un aneurisma incidental contralateral en espejo.

Caso clinico: Vardn de 58 afos que acudié por cefalea y deterioro del nivel de consciencia hasta
GCS 11 (03, M6, V2). Se realizé TC craneal urgente que mostré HSA grado IV de Fisher en relacion
con aneurisma cerebral roto. El paciente presentaba escleras azules, hipoacusia bilateral,
deformidades y alteraciones dseas (osteopenia, espondiloartrosis, antecedentes de fracturas en las
extremidades...) y esteatosis hepatica, en relacion a osteogénesis Imperfecta diagnosticada en la
infancia. En la angiografia cerebral, se identifica un aneurisma sacular en el segmento coroideo de
la arteria carétida interna derecha, que se emboliza durante el mismo procedimiento, y un
aneurisma en espejo contralateral. Tras 16 dias en UCI, el paciente fue dado de alta con GCS 15y
asintomatico.

Discusion: Nuestro paciente presentaba una mutacion en el exéon 5 del gen COL1A1 (mutacion
c.386delC). Recientemente, ha sido demostrada la asociacidn de estos genes en la fisiopatologia de
los aneurismas cerebrales, siendo responsables de un mayor riesgo de aparicion de aneurismas
cerebrales y de un mayor riesgo de rotura de los mismos. El proposito de este caso es ilustrar la
importancia en cuanto a la probable asociacién de ambas patologias de cara a plantear un manejo
precoz de los aneurismas cerebrales en estos pacientes.
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